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緒 言
　腎尿細 管性 ア シ ドー シス(RTA)は 腎尿細 管の異常
によ り尿の酸性化 障害 を来た し,高Cl血 症性代 謝性
アシ ドーシスを呈す る疾患で多様 な症状 を認め る.今
回,わ れわれは腎石灰化症,左 尿管結石の症例で,そ
の結 石 発 生 の 原 因が 遠 位 尿 細 管 性 ア シ ドー シ ス
(distal　renal　tubular　acidosis:dRTA)であ り,さ らに
難聴 を伴 う症例 を経験 した.実 兄 も同様の疾患であ り




　既往歴:生 後2カ 月時にRTAと 診断 され,3カ









同胞 は2人,本 人は末弟.長 兄が2歳6カ 月時 に
dRTAと診断され,感音性難聴,腎 性 くる病お よび
腎石灰化症(腎 結石 としてたびたび自排 し,成分はリ
ン酸Ca)を伴いビタミンD(活 性型)療 法およびア
ルカリ製剤内服治療中(後述,症 例2).
　現病歴:正 常分娩にて出生.生 後1カ 月時,体 重増
加不良のため当院小児科を受診,代 謝性アシ ドーシ







び低K血 症症状,高CPK血 症をきた し,その都度入
院治療をうけた.今 回,2005年7月上旬頃より左側腹
部痛を自覚 し,救急外来を受診 した際,左 尿管結石を

























































































最 高 比 重 　 1.009


















よび血尿を認めた.入 院 した際に行われたRTAに 関
する諸検査において酸負荷試験では血中重炭酸塩の低
下 にかかわらず尿pHは6.0以下に下が らず,尿 の酸
性化障害 を示 した.ア ルカリ負荷試験 ではTmHco,
(尿細管最大輸送量)は 正常域であった。Fishberg濃
縮検査では尿濃縮障害 を示 した,Ccrは80　ml/minと
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Fig.1.　An　abdominal　ultrasound　sonography
　 　 　 　 demonstrates　multiplc　high　cchoic　Iesions
　 　 　 　 in　the　medullary　positions　fboth　kidneys.
やや低下 していた.以 上,代 謝性アシ ドーシス,尿濃
縮能低下,尿 酸性化能低下が認め られ,dRTAと診











　 　 　 　 bilateral　nephrocalcinosis　and　le{モureteral
　 　 　 　 calculUS.
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　画像診断:腎 部 エ コーでは両腎髄 質に限局 する高エ
コー域 を多数認 めた(Fig.1).　KUBに て両側 腎 に粟
粒大　散在性の石灰 沈着像 が多 数認 め られ,第3腰 椎
左側 に尿管結石像 を認めた(Fig.2),
　治療経過:左 尿管結 石 に対 し体外衝 撃波結石破砕術
(ESWL)(Sicmens社製,　Multilinc)を施 行 し,破 砕
は良好 であった(衝 撃波数8,000発,エネル ギー レベ
ル8,0),副作用 と して肉眼的血尿 を2日 間認めた後,
消 失 した.「Endourology,　ESWLに よる結 石治 療 の
評価基準」Dに従 って表記す ると以下の ようになる.
　 [DL-U1,　DN-1,　DS-4,　DP1,　Tx　(0)-1,　CP-0,
CF・O,　CH-1,　CS-0,　CI-0]
　患者2:31歳,男 性(症 例1の 実兄).
　既往歴お よび現病歴:2歳6カ 月時,肺 炎 にて当院
小児科 に入院 し,精 査の結 果,先 天性dRTA(1型)
と診断 された.ま た,腹 部エ コー検査 お よびKUBに
て両腎髄 質 に石灰化 を認め,dRTAに 伴 う腎 石灰化
症 と診 断 され た.ク エ ン酸 お よ び カ リ ウ ム 製 剤
(Albright氏液⑭,　KCI穎粒,ウ ラ リッ ト⑭)の投薬 を
15年問受けていたが,こ の間怠薬 によ り4,10歳時 に
筋肉痛,口 渇 を自覚 し低K血 症,高CPK血 症,代 謝
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　 　 　 　 calcinosis.
膨 、■FT7VXT
を受けていた.ま た感音性難聴のため補聴器を装着し
てお り,腎性 くる病に対 して活性型ビタミンD療法が
行われている.16歳時 よりK製剤(ウ ラリッ トU⑭)










　 　 　 　 demonstrates　multiple　high　echoic　lcsions









性(常 染色体劣性,常 染色体優性)が 知 られてい
る2)　自験例では酸負荷試験 で尿pH低 下がない こ
と,H+分 泌障害 を認 める こと,ま た重炭酸排泄 率の
上昇 が ない こ とか らdRTAと 診 断 され ていた3)両
親 は健 常者 で あ るが 長兄が 同様 の疾患 に罹患 してお
り,聴 力 障害 を伴 う常染色体 劣性 のdRTAと 矛盾 し
ない所見であ った.
　 近年,本 疾 患 においては遺伝 子変 異がある ことが明
らか にされた.遠 位 尿細 管の介在細胞 では細胞 内の水
素 イオンは管腔側細胞 膜のH+-ATPaseによって管腔
内 に排泄 され る.H+-ATPaseは細胞 内に位置す る少
な くとも5種 類のサブユニ ッ ト.細 胞膜 内に存在す る
15kDのサ ブユニ ッ ト.116　kDのintegral　membranc
proteinとか らな る複合 体 で あ る.こ のH+-ATPasc
のBlサ ブユ ニ ッ ト遺伝 子(ATP6B1)は内 リンパ嚢
と蝸 牛の内 リンパ液のpH恒 常性 の維持 に寄与 してお
り,こ のATP6Blの変 異が常染 色体劣 性遺伝 形式 の
dRTAに お いて難 聴 を伴 う原 因で あ る と報告 され て
いる4・5)
　dRTAで は くる病,腎 石 灰 化,低K血 症 が 高頻度
に認め られ6),約3割 に聴力障害(神 経性難聴)を 合
併 す る7)ま た,dRTAの うち腎石灰化症 もしくは尿
路結 石 を合 併す る頻 度 は46%と報 告 されて い る8)
Brennerら9)の報告 で は43例の1型RTAの うち,半
数以上 の症例(24例)に 腎石 灰化 を伴 い(56%),腎
結 石 を伴 った もの2例(5%),と もに認 め られ た も
の1例(2%)で あっ た,平塚 らlo)の報告で はそれぞ
れ23,50,23%であ った.尿 路結石症の発生原因 に占
め るdRTAの 割 合 は吉 田 らの全国集計 による と13年
間 にお いて15例(0,1%)と報告 され ているll).本症
における腎石灰化　尿路結石の成 因につ いては代謝性
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アシ ドーシスによる骨 の吸収充進 と遠位尿細管での
Ca再吸収の低下のため尿中Caの 排泄が増加,ア ル




　 腎石灰化 症(nephrocalcinosis)は腎 実質内 に多数 の
石灰化 を認め る病態で腎孟　腎杯 腔内 に結 石が存在 す
る腎結石症(nephrolithiasis)を伴 う場 合 と伴 わない場
合 があ る12)本症 にお ける腎石灰 化 は髄質性 で石灰
沈着 は集合管 の基底膜,間 質組織 の中か ら始 まるとい
われ てい るlo)結石形態 と して腎石灰 化 と腎尿路 結
石 が併存す る ことも本症 の特徴で ある.
　 dRTAで はそ の他,成 長 障害,低K血 症 に よる四
肢麻痺,筋 力お よび筋緊張の低下 や不整脈 な どが認め
られ る.小 児では成長障害 を発症 させ ないこ とが重要
で13)自験 例 で も7歳 時 は成 長 曲線 で 一1.5～-1,3
SD(身 長:ll5.3　cm,体重:17.5kg)であったが,
治療 によ りcatch　up　growthがみ られ,22歳時 には身
長168cm,体重59　kgと 一〇.2SD程度 とほぼ正常 な
成長 を遂 げている.
　 dRTAに お け る治 療 に関 して は,本 症 が多彩 な臨
床症状 を呈する ことを考慮 し,種 々 の合併症 を予防す
るうえで早期 発見 と発 見後 のす みやか なアル カリ剤の
投与 とKの補 充が基本 である14)自験例で は乳幼児期
よ りK製 剤 に加 えアルカ リ製剤 と してウラ リッ ト⑭発
売前 で あったた めAlbright氏液⑭(ク エ ン酸140　g,
クエ ン酸 ナ トリウム75g,クエ ン酸 カ リウム25g,水
1,000ml)Io)を服用 してい たが,厳 重 な定期的内服 は
困難で怠薬 が誘因 とな りたび たび低K血 症,高CPK
血 症 を きた した もの と思 われる.アルカ リ剤 と してウ
ラリッ トU⑩はクエ ン酸 カ リウム:ク エ ン酸 ナ トリウ
ム:ク エ ン酸 がモル比 で2:2:1の 割合で配合 されて
お り4)現在 で は ウラ リッ ト錠⑭を1日16錠(朝6,昼
5,夕5)お よびス ローK⑭ 内服 に よ り良好 にコ ン ト
ロー ルされてい る.治 療 に より発育障害や骨病変 は改
善す るが,尿 濃縮力障害,腎 石灰化 は尿 中クエ ン酸排
泄量 を正常化 させ るの に充分なアルカ リ量 を投与 して
も消失 させ る ことは困難で 改善 しな い とい われてい
る15)長期 予後 を観 察 した報告 も限 られてお り断言
はで きないが腎石灰化 による腎機能低 下が予後 を決定
する重要な因子の1つ で ある と思 われる6)腎 石灰化
症に対 しては腎疲 を造設 し結石溶解療法 を行 った り,
ESWLを 併用 する治療 も散見 されるが16,17),今後 よ
り画期 的な治療法 の開発が必要であ ると思われる.
　 自験例 は乳幼児期 に高Ca尿 症,低 クエ ン酸尿 症が
存在 したか否かはデー タがないため不明であ るが現在
は正 常域 で あった。dRTA患 者 の場 合,ア ル カ リ尿
が持続するため リン酸 カルシウム結石形成 を促進す る
ことが危惧されるがあまり重要な危険因子でないとい
われている.し かし,尿路感染 を伴 う際には結石の増
大や形成に注意が必要である。尿管内への結石嵌頓な
どの閉塞機転 となるような場合は速やかな処置が必要
となる.難聴,腎 石灰化症を伴 う遠位型RTAの 同胞
発症例の報告はわれわれの調べた限 りでは自験例が本
邦3例 目の報告で稀である2・　18)本症 は常染色体劣 性
遺伝であり,これらの合併症 を有する兄弟発生例は実
際,数 多く存在 していると思われるが,意 外に報告が
少 ない.こ れはdRTAの臨床症状が多彩 で他科専門
領域にわたる横断的疾患であ り,また小児から成人に








症 した2例 を報告 した.
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